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摘  要 

患者女，19岁，颈项部肤色扁平丘疹、斑块2月余。行皮肤病理检查示：角化过度，表皮轻度乳头瘤样增

生，真皮中部见断裂肿胀轻度嗜碱性染色的弹力纤维，异常弹力纤维呈簇集状或颗粒状改变。弹力纤维

染色示：可见弹力纤维变性断裂。诊断：弹性纤维性假黄瘤。 
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Abstract 
A 19-year-old female presented with multiple skin-colored flat papules and plaques on the neck for 
more than two months. Histopathological examination revealed hyperkeratosis, mild epidermal pap-
illomatoid hyperplasia, and fragmented, swollen, slightly basophilic-stained elastic fibers in the mid-
dermis. The abnormal elastic fibers showed a clustered or granular appearance. Elastic fiber staining 
confirmed degeneration and fragmentation of the elastic fibers. The diagnosis was pseudoxanthoma 
elasticum. 
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1. 临床资料 

患者女，19 岁，因“颈项部肤色扁平丘疹及斑块 2 月余”于 2025 年 1 月就诊本院。约 2 月前无明显

诱因颈项部皮肤出现肤色扁平丘疹，逐渐增多并融合成斑块，局部皮肤轻度萎缩，皮肤松弛不明显、无

明显瘙痒、触痛等自觉症状。曾在外院诊断为“湿疹”，予以外用药物治疗(药物名称不详)，疗效不佳，

遂至我院进一步诊治。家族中无类似疾病。既往史：无特殊。家族史：父母非近亲结婚。 
体格检查：一般情况好，心、肺、腹及神经系统检查未见异常。皮肤科情况：全颈部皮肤轻度发红，

见淡褐色或肤色密集米粒大小丘疹，沿皮纹排列成网状，皮肤纹理加粗，似绉绸样，皮肤松弛不明显(见
图 1)。实验室检查：血、尿常规、血脂、肝肾功能均未见异常。组织病理 HE 染色示：角化过度，表皮轻

度乳头瘤样增生，真皮中部见断裂肿胀轻度嗜碱性染色的弹力纤维，异常弹力纤维呈簇集状或颗粒状改

变。弹力纤维染色可见弹力纤维变性断裂(见图 2)。 
诊断：弹性纤维性假黄瘤。 
治疗：治疗上目前无需特殊药物干预，予以健康宣教并建议长期随访管理，定期行眼科专科检查以

监测眼底病变进展，同时动态评估心血管及外周血管受累情况，避免吸烟、剧烈对抗性运动及增加消化

道出血风险的药物应用；若出现视力下降、视物变形、间歇性跛行或消化道出血等表现，应及时就诊。 
 

 
Figure 1. Cutaneous lesions on the neck and nape 
图 1. 颈项部皮肤损害 

 

 
Figure 2. (a) H&E, 40×: Hyperkeratosis with mild papillomatous hyperplasia of the epidermis; (b) H&E, 200×: In the mid 
dermis, fragmented, swollen, mildly basophilic elastic fibers are seen; the abnormal elastic fibers appear in clumped or granular 
forms 
图 2. (a) HE 40×角化过度，表皮轻度乳头瘤样增生；(b) HE 200×真皮中部见断裂肿胀轻度嗜碱性染色的弹力纤维，

异常弹力纤维呈簇集状或颗粒状 
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2. 讨论 

弹性纤维性假黄瘤(pseudoxanthoma elasticum, PXE)是一种罕见的常染色体遗传性皮肤病，多为隐性

遗传，发病率约为 1:50,000，好发于女性，主要累及皮肤、视网膜、心血管等多种器官和系统[1] [2]。PXE
发病机制尚未完全阐明。本例患者最显著的临床特殊性在于皮损颜色的不典型。经典型 PXE 的皮损多为

象牙色或淡黄色扁平丘疹，而本例患者的皮损呈现为接近正常肤色至淡褐色。针对这一非典型表型，结

合其组织病理学特征可以得出一定推论。PXE 皮损典型的黄白色泽，其病理基础主要源于真皮中下层变

性弹性纤维的广泛断裂与高密度的钙盐沉。本例患者组织病理学(图 2(a)，图 2(b))显示真皮中下层弹性纤

维变性、卷曲、断裂，并伴簇集状嗜碱性沉积，符合 PXE 的特征性病理改变。尽管本例皮损在颜色上未

呈现典型黄色外观，提示 PXE 的临床表型可能存在一定异质性。结合组织病理所见，临床表现与组织学

损害程度可能并不完全同步。对于皮损颜色不典型但伴皮肤纹理增粗、皱褶样改变的患者，仍应警惕本

病可能，并尽早行组织病理学检查。 
经典型 PXE 的发生主要与染色体 16p13.1 的跨膜转运蛋白 ATP 结合盒(ABCC6)基因突变密切相关，

目前已识别出 400 余种与该病相关的突变类型[3]。有研究进一步表明，不同 ABCC6 突变类型与 PXE 患

者动脉钙化程度、脉络膜新生血管发生率及眼部受累严重程度存在一定关联，提示 PXE 的临床异质性不

仅体现在皮肤表现上，也贯穿于眼部和血管系统受累的严重程度差异之中。因此，本例皮损颜色和形态

不典型，可能与潜在分子变异类型及其修饰因素有关[4]。近年研究指出，GGCX、ENPP1 等基因的变异

也可引发类似 PXE 临床表型[5]。受限于客观条件，本例患者未能完善相关基因检测以进一步明确分子突

变类型，这是本报道的局限性之一。未来对于此类临床表型不典型的疑似 PXE 病例，有条件时应建议常

规开展基因组学筛查，以期进一步探索并完善特殊基因及表型的关联。 
由于 PXE 皮疹缺乏明显自觉症状，早期往往不被察觉，且损害一经出现通常不会自行消退[6]。本例

患者皮损首发颜色不典型且目前尚未发现眼底血管样条纹及心血管受累的临床证据，但组织病理学已证

实了真皮层弹力纤维的实质性损害。由于 PXE 所致全身弹性纤维异常呈进行性发展，皮肤损害通常仅是

其多系统受累的外在表现之一。其中，眼部及心血管系统及外周血管受累是 PXE 最主要、也最值得警惕

的系统性表现。眼：眼部病变多在皮肤损害之后出现，其典型特征为眼底的“血管样条纹”。早期可见视

网膜橘黄色斑点，随后逐渐发展为血管样条纹改变。该病变的病理基础为 Bruch 膜弹性纤维的钙化与断

裂，形成自视盘向外放射的锯齿状条纹，并可逐步延伸至黄斑区。若累及中央凹，可能导致视力进行性

下降，严重者可引发失明[7]。心血管：PXE 的心血管受累主要表现为中小动脉壁内弹性纤维的进行性钙

化与断裂，继而引发血管腔狭窄、闭塞，严重时可致血管破裂。临床上可见心绞痛、心动过缓、高血压、

限制型心肌病、主动脉瓣脱垂与狭窄，以及心内膜和心室瓣膜的纤维性增厚等多种表现。当病变波及胃

肠道黏膜内血管时，常伴有相应消化系统症状，其中以上消化道出血最为常见且危害显著[8]。因此，针

对本例患者建立包含皮肤科、眼科及心血管内科在内的长期多学科随访机制尤为重要，以实现对潜在严

重并发症的早发现与早干预[9]。 
本病需与以下疾病鉴别：① 播散性弹力纤维瘤：多见于日晒暴露部位，常发生于户外工作人群，临

床上不累及心血管系统及眼底。组织学特征为真皮上三分之一处弹性纤维相互缠绕形成致密团块，而非

单根纤维的弯曲改变，且钙染色呈阴性[2] [7]。② 弹性假黄瘤样真皮乳头层弹性组织溶解症：是一种主

要发生在老年女性的罕见的获得性弹性组织疾病，皮肤损害与本病相似，但不累及眼部和心血管系统。

组织病理显示表皮趋于平坦，真皮乳头层弹性纤维部分或完全缺失，通常无钙化，胶原纤维结构正常[10]。 
本病尚无公认的特效疗法，其预后与内脏器官受累的程度密切相关。因此，临床管理以监测和对症

处理为主，重点关注眼部、皮肤及心血管系统的病变进展[11]。本病例皮疹颜色不呈典型黄白色，而是肤
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色、淡褐色，皮肤松弛不明显，皮疹未明显突出于皮肤，触之缺乏明显颗粒感。皮肤病变可通过整形外

科或激光治疗改善外观；眼底病变患者可适当控制钙磷摄入，有研究提示大剂量维生素 E 摄入可能对视

网膜病变具有一定保护作用；心血管系统受累者可结合药物、外科干预(如动脉搭桥术)及生活方式管理

(如戒烟和规律运动)进行综合治疗。确诊后应定期评估相关并发症风险，以实现早期干预、延缓病情进展。 
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